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RESUMEN

La ictiosis es una enfermedad de origen genético mayoritariamente que se caracteriza por
hiperqueratosis, descamacion y fisuras en la piel. Su incidencia general es considerada baja;
sin embargo, durante los ultimos afios se observa un aumento del ndmero de casos
diagnosticados. El objetivo de esta investigacion fue determinar las caracteristicas de los
recién nacidos con ictiosis ingresados en el Servicio de Neonatologia del Hospital Provincial
General Docente de Riobamba durante el periodo comprendido entre enero 2016 —diciembre
2020. Para esto se desarroll6 una investigacion bésica, descriptiva y retrospectiva para
determinar las caracteristicas de los recién nacidos con diagndstico clinico de ictiosis. Estos
elementos se identificaron mediante la revision de historias clinicas. Los principales
resultados muestran un 2.4% del total de 1787 pacientes ingresados al servicio, con
predominio de edad gestacional al nacimiento menor de las 36.6 semanas (72,09%) y bajo
peso al nacer (60,46%). EI 41,86% de los casos presentd APGAR entre 2 y 6 puntos a los 5
minutos. La deshidratacion de la piel (62,79%) fue la manifestacién mas frecuente y la forma
clinica més identificada fue la ictiosis vulgar (39,53%). En las madres predomind la edad
mayor de 36 afios (41,86%), indigenas (51,16%), procedencia rural (76,24%) y
consanguinidad (67,44%). Se concluye que existe un porcentaje bajo de pacientes con
diagnostico clinico de ictiosis, en los cuales la prematuridad, el bajo peso al nacer y la
consanguinidad de los padres pudieran constituir factores de riesgo para la aparicién de la
ictiosis.

Palabras clave: Consanguinidad; Hiperqueratosis; Ictiosis; Prematurez; Deshidratacion



ABSTRACT

Ichthyosis is a disease of mostly genetic origin characterized by hyperkeratosis,
desquamation, and fissures in the skin. Its general incidence is considered low; however,
there has been an increase in the number of diagnosed cases in recent years. The objective
of this research was to determine the characteristics of newborns with ichthyosis admitted
to Servicio de Neonatologia del Hospital Provincial General Docente de Riobamba
during the period between January 2016 - December 2020. For this, essential,descriptive,
and retrospective research was developed to determine the characteristics ofnewborns with
a clinical diagnosis of ichthyosis. These elements are identified by reviewing medical
records. The main results show 2.4% of the total of 1787 patients admitted to the service,
with a predominance of gestational age at birth less than 36.6 weeks (72.09%) and low
birth weight (60.46%). 41.86% of the cases presented low APGAR at 5 minutes.
Dehydration of the skin (62.79%) was the most frequent manifestation, and the most
common clinical form was ichthyosis Vulgaris (39.53%). Inmothers, the age over 36 years
(41.86%), indigenous (51.16%), rural origin (76.24%), and consanguinity (67.44%)
predominated. It is concluded that there is a low percentageof patients with a clinical
diagnosis of ichthyosis, in which prematurity, low birth weight,and parental consanguinity
may constitute risk factors for the development of ichthyosis.

Keywords: Consanguinity; Hyperkeratosis; Ichthyosis; Prematurity; Dehydration

Reviewed by:

Mgs. Hugo Romero
ENGLISH PROFESSOR
c.c. 0603156258



CAPITULO |

1.  INTRODUCCION

Las ictiosis se derivan de la raiz griega ichthys que significa pez y se utilizo para describir
las enfermedades que cursan con una descamacion generalizada de la piel, simulando la
apariencia externa de los peces (Paez, et al, 2020).

También denominada como genodermatosis ictiosiformes, son un grupo de enfermedades
que afectan fundamentalmente la piel y cuyas caracteristicas se basan en la presencia de
hiperqueratosis y cornificacion en la piel (Arenas, 2019).

Este grupo de enfermedades cutaneas afectan a una poblacion muy escasa en la cual los
trastornos genéticos constituyen su principal mecanismo etiopatogénico, aunque también se
describen formas adquiridas de la enfermedad (L6épez del Huerto, Pérez Gonzélez, Castro
Suérez, & Mufioz Medina, 2020). En la mayoria de los casos se describen historia familiar
de la enfermedad o consanguinidad (Morales Gonzalez, Hernandez Pallares, & Salinas
Merit(, 2019).

Los primeros reportes de esta enfermedad datan desde el afio 1731, cuando el doctor John
Machin, perteneciente a la Royal Society de Londres present6 por primera vez un caso clinico
de un paciente afectado de lo que hoy se conoce como ictiosis hystrix. Posteriormente en el
afio 1750 el norteamericano Oliver Hart hace los primeros reportes de la enfermedad en los
Estados Unidos (Arenas, 2019). Sin embargo, no es hasta el afio 1808 que se introduce por
primera vez el término ictiosis en textos de dermatologia por Williams Mert.

Describir la incidencia de la enfermedad constituye un problema tanto a nivel mundial como
en Ecuador. Constituyen el 0.11% de consulta en el &rea de dermatologia, y representan el
50% de las genodermatosis; segun la forma clinica, la incidencia puede variar de 1 x 2 000
a 1 x 300.000 recién nacidos. Son mas frecuentes en varones, con una proporcion de 9:1, sin
embargo existen estudios que demuestran una incidencia mucho mayor. (Arenas, 2019).

En muchas ocasiones la enfermedad pasa desapercibida, fundamentalmente en estadios
iniciales o leves, lo que constituye un verdadero problema para mantener los datos de
incidencia y prevalencia adecuados

Existen distintas clasificaciones de las ictiosis, en medio de las mas recientes se incluye la
iniciativa por Traupe, quien las divide en malformaciones congénitas de la queratinizacion:
"vulgares”, en las que los signos clinicos no son evidentes en el instante del nacimiento y
«congenitas», una vez que los signos clinicos son ya visibles en el neonato. Se evidencian
tres cuadros ictiosiformes que se expresan de manera alarmante en el neonato; dos de ellos,
el recien nacido colodion y la ictiosis en arlequin, son entidades particulares por su atractivo
aspecto clinico, de estas el feto arlequin es la manera mas grave de ictiosis congeénita.
(Vazquez et al., 2020)



Su gravedad depende de la severidad de las manifestaciones clinicas que oscilan desde una
deshidratacion leve hasta la presencia de hiperqueratosis grave que puede llegar en ocasiones
a deformacion de la piel (Paez, et al, 2020).

Es comun encontrar en los recién nacidos multiples trastornos hereditarios, o estadios
fisioldgicos, que pueden cursar con trastornos de pigmentacion, elasticidad, textura, y/o
integridad estructural de la piel; dentro de las afecciones que con mayor frecuencia son
descritas se situan la ictiosis (Morales Gonzalez, Hernandez Pallares, Salinas Meritt, 2019).

La enfermedad presenta manifestaciones caracteristicas que ayudan a confirmar su
diagnostico clinico. Generalmente con mayor frecuencia en recién nacidos prematuros y
cursan con un estrato corneo engrosado que es descrito por distintos autores como una
armadura. Durante los dias posteriores al nacimiento se producen fisuras rojas, en placas de
consistencia dura e inflexible que poco a poco se van extendiendo hasta la dermis méas
profunda dando el aspecto de comodin (Morales Gonzélez, Herndndez Pallares, Salinas
Merit(, 2019).

Después de realizar el diagnostico de ictiosis, el manejo de la enfermedad en los recién
nacidos se centra en el mantenimiento de la temperatura corporal del bebé en una incubadora
con ambiente humidificado, cuidado de la piel y los ojos, soporte nutricional, control del
dolor, fisioterapia y control de las infecciones (Paez, et al, 2020). Sin embargo,
independientemente de la severidad de la enfermedad; las manifestaciones clinicas y los
cuidados a los que se deben ser sometidos estos nifios afectan considerablemente la calidad
de vida relacionada con la salud tanto de los nifios como de sus familiares (Lizaraso Caparo,
& Fujita, 2018).

Debido a la afectacion cutanea que genera la ictiosis, su repercusion en la percepcion de la
calidad de vida tanto de los pacientes, familiares y la no existencia de estudios sobre ictiosis
en recién nacidos en la provincia de Chimborazo; se decide realizar esta investigacion con
el objetivo de determinar las caracteristicas de los recién nacidos con ictiosis en el servicio
de Neonatologia del Hospital Provincial General Docente Riobamba ( HPGDR ) durante el
periodo comprendido entre los meses de enero 2016 y diciembre 2020.

1.1. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

La ictiosis es considerada como una enfermedad poco frecuente cuya incidencia puede variar
de 1 x 2000 a 1 x 300.000 recién nacidos (Lépez del Huerto, Pérez Gonzalez, Castro Suarez,
& Mufioz Medina, 2020). En el Ecuador, segun datos proporcionados por el Ministerio de
Salud, hasta el afio 2009 existian aproximadamente 120 casos con diagndstico confirmado
de ictiosis. EI mayor numero de reportes de la enfermedad corresponden a las provincias del
litoral con destaque para Manabi, Guayas y EIl Oro. A pesar de estas cifras no se cuenta con
datos oficiales de incidencia y prevalencia a nivel nacional (MSP, 2012).

Sin embargo, esta misma fuente reporta que la endogamia y/o consanguinidad es considerada
como la principal causa que genera la aparicion de la ictiosis. Esta practica continta siendo



frecuente dentro de algunos grupos poblacionales con destaque para poblaciones rurales e
indigenas (MSP, 2012). Entre ambos grupos poblacionales constituyen cerca del 70% de la
poblacion que recibe atencion de salud en el HPGDR (INEC, 2019).

En Ecuador se han realizado esfuerzos que muestran la intencion de acercamiento a pacientes
con esta enfermedad. En el afio 2012 se desarroll6 la campaia “Solidaridad con la Ictiosis”
que ayudo a alrededor de 30 personas con ictiosis, a quienes la Misién Manuela Espejo,
ayudd con el bono Joaquin Gallegos Lara (INEC, 2019). Durante ese mismo afio 2012 la
ictiosis fue incluida en el listado de enfermedades raras y catastréficas reportadas en el
Ministerio de Salud Publica del Ecuador.

Las estadisticas en Ecuador respecto a las enfermedades raras son bastante deficientes. No
obstante, se estima que aproximadamente 1 millén de ecuatorianos estarian afectados con
alguna de las 8 mil enfermedades raras, entre ellas la ictiosis (INEC, 2019). En el Servicio
de Neonatologia del HPGDR se reportaron varios casos de ictiosis durante el afio 2020. Las
principales causas de origen de la enfermedad se presumen que estarian relacionadas con
alteraciones genéticas o con la practica de la endogamia.

La situacion generada en el Servicio de Neonatologia constituye el inicio de un camino
orientado a identificar elementos generales y particularidades de la ictiosis en la poblacion
de Chimborazo. Sin embargo, existen muchas interrogantes que necesitan encontrar
respuesta para poder brindar una atencion de salud de calidad a los pacientes con ictiosis y
sus familiares. Es necesario identificar las principales caracteristicas de ictiosis en recién
nacidos; los posibles mecanismos de aparicion de la enfermedad, los elementos relacionados
con el diagnostico prenatal y el nivel de conocimientos de la poblacion sobre la enfermedad
en general.

Todas estas falencias de conocimientos permiten plantear el siguiente problema de
investigacion

1.2. FORMULACION DEL PROBLEMA

:Se desconoce las caracteristicas de los recién nacidos con ictiosis en el servicio de
Neonatologia del Hospital Provincial General Docente Riobamba durante el periodo
comprendido entre los meses de enero 2016 y diciembre de 2020?

1.3. JUSTIFICACION

La presencia de ictiosis en el Servicio de Neonatologia del HPGDR no se corresponde con
los reportes internacionales en cuanto a la frecuencia de presentacion de la enfermedad. A
esta situacion es necesario afiadir que en Ecuador son practicamente nulos los reportes sobre
la ictiosis por lo que no se consta con documentos que expongan las caracteristicas clinico
epidemioldgicas de los recién nacidos con ictiosis; ademas no se cuentan con estadisticas
confiables que orienten sobre la incidencia de la enfermedad. Todos estos elementos fueron
abordados en el presente estudio constituyendo una investigacion pionera en el contexto de



la investigacion. Se pretende que la investigacion se convierta en un referente nacional para
el estudio de personas con esta enfermedad.

Desde el punto de vista teorico la investigacion se justifico por el andlisis de los elementos
referenciales de la ictiosis. Se abordan los referentes historicos y actuales de la enfermedad,;
estos incluyen sus posibles factores desencadenantes, clasificacion, manifestaciones
clinicas, diagndéstico y manejo de los recién nacidos con ictiosis.

Desde el punto de vista practico la investigacion se justifico por la oportunidad que tuvieron
los integrantes del trabajo de investigacion en relacion con la busqueda de informacion sobre
la ictiosis. Adicionalmente posibilito el contacto con algunos pacientes diagnosticados de la
enfermedad y sus familiares; lo que permitié conocer de primera mano la afectacion de la
enfermedad a la calidad de vida de los pacientes y sus familiares.

Desde el punto de vista metodoldgico el estudio permitio al equipo de investigacion poner
en practica y consolidar los conocimientos relacionados con la metodologia de la
investigacion aplicada a las ciencias de la salud. Se siguieron los elementos del método
cientifico donde partiendo de una idea o problema de investigacion se realiza una revision
de la literatura, se plantean objetivos y metodologia para cumplirlos; se obtiene resultados
que se analizan y discuten y por ultimo se llegan conclusiones y recomendaciones orientadas
a la solucion parcial o total del problema de identificacion planteado.

Desde el punto de vista social el estudio se justifica en el aporte que realiza a los beneficiarios
directos (pacientes y familiares) e indirectos (profesionales de la salud y administrativos de
salud) de los elementos actualizados sobre el diagndstico y manejo de la ictiosis, asi como
de la importancia que reviste la consanguinidad como elemento predictor de la aparicién de
la enfermedad.

1.4. OBJETIVOS

1.4.1. General

Determinar las caracteristicas de los recién nacidos con ictiosis en el servicio de
Neonatologia del Hospital Provincial General Docente Riobamba durante el periodo
comprendido entre los meses de enero 2016 y diciembre 2020

1.4.2. Especificos

e Determinar el porcentaje de recién nacidos con diagndstico clinico de ictiosis.

e Determinar las caracteristicas generales de las madres de los nifios diagnosticados
clinicamente con ictiosis.

e Describir las caracteristicas clinicas de los neonatos diagnosticados con ictiosis.



CAPITULO Il
2.  MARCO TEORICO

2.1. ANTECEDENTES

La ictiosis es una enfermedad que ha llamado la atencion de los investigadores desde tiempos
remotos. Su frecuencia de reporte a nivel mundial es escasa en comparacién con otras
enfermedades.

Aln se evidencia la necesidad de investigar a profundidad en identificar elementos
importantes relacionados con su etiopatogenia fundamentalmente. Si se logra identificar de
forma adecuada y precisa el mecanismo por el cual se produce la enfermedad, en sus distintas
manifestaciones clinicas, se pudieran orientar los esfuerzos en implementar estrategias
terapéuticas y acciones que combatan directamente el mecanismo por el cual aparecen las
manifestaciones clinicas de la enfermedad.

La gran mayoria de reportes existentes en la literatura universal se basan fundamentalmente
en la publicacion de casos clinicos y/o series de casos clinicos que se exponen en distintos
momentos de este estudio. Si bien es importante conocerlos y aportan elementos
fundamentales para la identificacion de una u otra forma clinica de la enfermedad su utilidad
cientifica se relega a un segundo plano.

El equipo de investigacion considera importante realizar estudios mas profundos que
expresen aportes sustanciales a los elementos medulares de la enfermedad. A partir de los
resultados de estas investigaciones se pudieron encontrar soluciones terapéuticas que
permitan disminuir la morbimortalidad, las complicaciones y la afectacién de la calidad de
vida de los pacientes y sus familiares.

Como se expreso anteriormente, los antecedentes actuales de reportes sobre la ictiosis se
basan en presentaciones de caso fundamentalmente. Esta situacion condicion6 que no fuera
posible, al equipo de investigacion, plasmar resultados de otro tipo de investigaciones en
este acapite.

2.2. DEFINICION

La ictiosis es conceptualizada como una enfermedad que afecta fundamentalmente la piel y
que tiene un origen eminentemente genético, caracterizada principalmente por la aparicion
de hiperqueratosis, hipercornificacién y fisuras. Estas son consideradas como un signo de
mal pronostico de la enfermedad y constituyen un factor de riesgo de exacerbacion y
complicaciones de la misma (Lopez del Huerto, Pérez Gonzalez, Castro Suarez, & Mufioz
Medina, 2020).



2.3. ETIOPATOGENIA

Es una enfermedad cuyo mecanismo etiopatogénico no se encuentra perfectamente
determinado. Las investigaciones mas recientes se concentran en plantear que la enfermedad
tiene un componente genético que constituye el principal mecanismo etiopatogénico
(Vazquez Gutiérrez, Granados Perez, & de la Rosa Santana, 2020).

Se describe que la enfermedad se presenta tanto en humanos como en animales debido, entre
otras, a la mutacion del gen Patatin-Like Phospholipase 1 ( PNPLAL ); este hecho refuerza
la hipotesis de que la ictiosis tiene principalmente un componente genético (Lopez del
Huerto, Pérez Gonzalez, Castro Suarez, & Mufioz Medina, 2020).

Los mecanismos patogénicos de la ictiosis se relacionan directamente con la expresion del
gen PNPLAL, perteneciente a una familia de enzimas, cuya principal funcion es intervenir
en la descomposicion de las grasas (Martinez Lemus, Jiménez Abreu, Pérez Gonzélez,
Acosta Alvarez, & Coto Fernandez, 2018). El proceso de descomposicion de las grasas
reviste una crucial importancia en la formacion de las membranas celulares; en estudios
anatomopatoldgicos realizados a la piel de pacientes con ictiosis se ha evidenciado dos
elementos fundamentales: la presencia de membranas anormales y un elevado numero de
restos de membrana celular posiblemente fragmentadas por un proceso inflamatorio local
(Morales Gonzalez, Hernandez Pallares, & Salinas Merit(, 2019).

Otro elemento que apunta hacia el componente genético de la enfermedad es la presencia de
varios pacientes pertenecientes a una misma familia. Estos elementos han sido identificados
en estudios cientificos y en la actualidad se conocen dos formas clinicas relacionadas tanto
con la herencia autosomica como con la herencia ligada al sexo, especificamente al
cromosoma X (Reyes Reyes, Orive Rodriguez, & Bello Rodriguez, 2017).

2.4. MANIFESTACIONES CLINICAS

De forma general son descritas como manifestaciones clinicas de la enfermedad la afeccion
cutanea, destacan la deshidratacion de la piel como principal elemento semioldgico de la
enfermedad. A partir de esta manifestacion, que puede ser identificada como signo o como
sintoma, se generan el resto de las manifestaciones clinicas de la enfermedad (Navarro
Turcios, Molina Barrios, Moya Trejo, Moya Diaz, 2020).

La deshidratacion de la piel condiciona distintos estados de hiperqueratosis que a su vez
condicionan la descamacion y la aparicion de fisuras. Estas dltimas son consideradas,
ademas de una manifestacion clinica frecuente de la enfermedad, la principal complicacion;
por los riesgos que entrafie la lesion de la barrera de proteccion més extensa del cuerpo
humano (Noriega Juarez, et al, 2020). Otras complicaciones reportadas constituyen la
presencia de procesos infecciosos, trastornos electroliticos e hipotermia, entre otros
(Sanchez Alvarez, et al, 2020).



2.5. FORMAS CLINICAS DE PRESENTACION

En el afio 2009 un grupo de expertos realizé una nueva clasificacion que se basa en las
manifestaciones clinicas, pero teniendo en cuenta los aspectos fisiopatologicos y
moleculares descubiertos hasta el momento, lo que ha facilitado la comprension de la
patologia. En esta clasificacion se evidencian 36 tipos de ictiosis, los cuales se dividen en
subgrupos segun la presencia 0 no de compromiso extracutaneo, frecuencia de la enfermedad
y patrén de herencia. Basado en las manifestaciones extracutaneas se evidencian dos grupos
de ictiosis. Al manifestarse el defecto genético en la piel se denominan ictiosis no
sindrémicas, mientras que las alteraciones en otros érganos o sistemas adicionales a la piel,
se denomina ictiosis sindromicas (Vega & Aranibar, 2016)

2.6. ICTIOSIS CONGENITA AUTOSOMICA RECESIVA (ICAR):

e Es conceptualizada como una forma clinica que engloba elementos de varios tipos
diferentes de ictiosis: bebés colodion, ictiosis Arlequin, ictiosis lamelar y la
eritrodermia ictiosiforme congénita ampollosa. Estas formas clinicas tienen como
elemento comdn la forma o patron de transmision hereditaria de forma autosémica
recesiva. El espectro clinico es variable y depende de la expresion fenotipica del tipo
de forma clinica de ictiosis, teniendo su expresion mas grave en la forma de ictiosis
en Arlequin. Segun autores como Lopez del Huerto (2020), estas enfermedades estan
asociadas a una herencia autosomica recesiva, donde cada hermano de un individuo
enfermo tiene un 25% de probabilidad de estar afectado, un 50% de ser portador
asintomatico y un 25% de estar sano. A continuacion, se describen los diferentes
tipos de ictiosis en base a su clasificacion. (Maria Alicia Lopez del Huerto, 2020)

ICTIOSIS NO SINDROMICAS ICTIOSIS SINDROMICAS

ICTIOSIS COMUNES LIGADAS A X

e Ictiosis vulgar e Ictiosis recesiva ligada a x

e Ictiosis recesiva ligada a X e Sindrome de IFAP

e Sindrome de Conradi-Hunermann-
Happle

ICAR AUTOSOMICAS
+« Formas mayores Trastornos del pelo

Sindrome de Netherton

e |ctiosis Lamelar

e Eritrodermia ictiosiforme congénita e Tricotiodistrofia
e |ctiosis arlequin e Sindrome IH
% Formas menores e Sindrome IHCE
e Bebe colodion
e |Ictiosis en traje de bafio
ICTIOSIS QUERATINOPATICAS Trastornos Neuroldgicos
% Formas mayores e Sindrome de Sjorgen Larsson
e Ictiosis epidermolitica superficial e Sindrome de Refsum
% Formas menores e Sindrome de MEDNIK

e Ictiosis epidermolitica anular




Ictiosis Curth-Macklin
Nevus Epidermolitico

OTRAS FORMAS Curso letal
e Queratodermia loricrina e Sindrome de Gaucher tipo 2
e Eritroqueratodermia variabilis e Déficit multiple de Sulfatasas
e Sindrome de piel exfoliada e Sindrome de CEDNIK

e Sindrome ARC

OTROS SIGNOS ASOCIADOS
e Sindrome Chanarin-Dorfman
e Sindrome KID
e Sindrome ictiosis prematuridad

Fuente: (Almendra & Duran, 2016)

2.6.1.

A.

Ictiosis no sindromicas
Ictiosis Comunes

Ictiosis vulgar o comdn

Es la presentacion mas comun de ictiosis, presenta una prevalencia de 1 x 250 a 1 x
1.000 habitantes. Posee un patrén de herencia autosémica dominante y penetrancia
incompleta. Es el resultado de mutaciones inactivantes del gen que codifica la
filagrina. El déficit de filagrina produce una alteracion en la diferenciacion de los
corneocitos y la conformacion del factor natural de humectacidn, generando
hiperqueratosis por retencion y mayor pérdida transepidérmica de agua (Vega &
Aranibar, 2016)

En esta forma clinica existe respeto por otras zonas corporales como la cara, el cuello
y las superficies flexoras. Suele acompafiarse de hiperqueratosis variable,
acompariada o no de hiperqueratosis folicular, que al igual que las escamas, se
presentan con predileccién en las superficies de extension de las extremidades, y en
las regiones palmar y plantar (Lopez del Huerto, Pérez Gonzélez, Castro Suarez, &
Mufioz Medina, 2020). La mayor parte de casos de ictiosis vulgar son leves, pero
algunos son graves. En ocasiones, otras patologias de la piel, como el eccema
alérgico de la piel, se asocian a la ictiosis vulgar. La ictiosis vulgar se desarrolla
cuando las células de la piel no se desprenden normalmente y se acumulan formando
costras gruesas y secas. (Middlesexhealth, 2020)

Ictiosis recesiva ligada al cromosoma X:

Es la segunda forma més frecuente de ictiosis, con una prevalencia de 1x 2.000 - 1 x
6.000. Se produce por una delecion (90%) o mutacion inactivante en el gen que
codifica la enzima sulfatasa esteroidea localizada en el cromosoma X, por lo que
afecta a los hijos de madres portadoras. (Vega & Aranibar, 2016). Es una forma
clinica en la que el inicio suele ser mas precoz que en la ictiosis vulgar. Es frecuente
que las lesiones se presenten desde el nacimiento, lo que facilita el reconocimiento
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de la enfermedad. La totalidad de los nifios con este tipo de forma clinica de la
enfermedad desarrollan las manifestaciones cutaneas antes de cumplir el primer afio
de vida (Morilla Guzman, et al, 2018).

Esta forma clinica de la enfermedad, solo se presenta en pacientes del sexo
masculino. Su expresion clinica es mas intensa que la forma vulgar, por lo que la
presencia de manifestaciones clinicas y complicaciones de la enfermedad se
presentan con mayor frecuencia e intensidad (Morilla Guzman, et al, 2018).

Afecta fundamentalmente el tronco y las superficies extensoras de los miembros, se
extiende frecuentemente a la cara, el cuello, cuero cabelludo y pliegues flexores.
Ocasionalmente aparece queratodermia en palma o planta de los pies. El curso clinico
de la enfermedad mejora durante el verano (Morilla Guzméan, et al, 2018).

Ademaés de las complicaciones propias de la enfermedad, en el caso de mujeres
embarazadas aumenta el riesgo de complicaciones obstétricas y mortalidad perinatal.
Puede combinarse con otras afecciones como es el caso de alteraciones del sistema
nervioso central, problemas oculares, afeccion genital y otras (Morilla Guzman, et
al, 2018).

Ictiosis Congénita Autosomica Recesiva (ICAR)
Formas mayores
Ictiosis laminar o lamelar:

Posee un patron de herencia autosémico recesivo, donde se han evidenciado seis
genes que la causan. Se evidencia en 1 x 100 000 nacimientos. Esta forma clinica es
considerada como una combinacion de afecciones con bases bioguimicas, En la
mayoria de casos se produce por mutaciones en el gen que codifica la enzima
transglutaminasa-1 (TGM-1), esta proteina se asocia a la membrana de los
queratinocitos; el subtipo mayor se encuentra en la epidermis y es el responsable de
ensamblar las proteinas precursoras que integran la capa cérnea. Las manifestaciones
clinicas pueden ser observables desde el nacimiento. La disminucion o pérdida de
funcion de la enzima TGM-1 altera la conformacion de la envoltura cornificada y el
enlace de los lipidos intercelulares a esta envoltura, lo que ocasiona un trastorno
fundamental de la diferenciacion y descamacién, ademas de hiperqueratosis por
retencion. Por lo tanto, es importante la presencia de diferentes factores genéticos
como endogamia y consanguinidad. (Vazquez et al., 2020). En los inicios de esta
forma clinica puede ser confundida con la forma clinica bebé colodion, ya que el
cuerpo del nifio toma la forma de estar envuelto en una ldmina transparente que
después de la primera o segunda semana de vida se desprende (Garcia Alvarez, et al
2010).



Durante el curso evolutivo de la enfermedad suele presentarse eritemas como base
de la ictiosis, cuya evolucién es variable y puede llegar a desaparecer en dias o
semanas o permanecer durante varios meses. Se presenta igualmente descamaciones
variables tanto en intensidad como en el tamafio de las escamas, usualmente la
descamacion es generalizada. Puede presentarse frecuentemente ectropion, eclabion,
queratodermia palmoplantar, alopecia baja talla y retraso mental (Pérez-Armas,
2013).

e Eritrodermia ictiosiforme congénita:

De herencia autosomica recesiva, los genes afectados son ALOXE3 y ALOX12B;
que codifican las lipooxigenasas epidérmicas, se puede asociar a mutaciones en otros
genes (NIPAL4, CYP4F22, TGM-1, ABCA12).

La ausencia o el descenso de lipooxigenasas origina cuerpos lamelares alterados con
almacenamiento de lipidos intracelulares, lo cual impide la diferenciacion e incita la
proliferacion de corneocitos, originando una hiperqueratosis por incremento de
recambio.

La mayoria se presenta al nacimiento, posteriormente progresa a eritrodermia y
descamacion generalizada, aparecen escamas finas en la cara, cuero cabelludo,
tronco «tipo plato» (adheridas en el centro y deprendidas en los bordes), en la
superficie extensora de las piernas.

Los casos con alteraciones en ALOX12B presentan una descamacion mas discreta y
blanguecina en relacion con portadores de alteraciones en ALOXE3, que manifiestan
escamas marronaceas y adherentes; la existencia de eritema, hiperqueratosis
palmoplantar y acentuacion de pliegues palmoplantares se relaciona a mutaciones en
el gen ALOX12B5. Pueden manifestar ectropién leve, alopecia cicatricial,
alteraciones ungueales e intolerancia al calor por hipohidrosis.

En el estudio histopatoldgico se evidencia una hiperqueratosis menos marcada, con
paraqueratosis focal o extensa e hipergranulosis. (Nadia Vega Almendraa & Ligia
Aranibar Duranb, 2015)

e Ictiosis Arlequin:

Es la forma més grave y agresiva de las ictiosis congénitas. La incidencia esta
calculada en 1 x 300.000 nacimientos.

Es de herencia autosémica recesiva, causada por la alteracion del gen Adenosine
Triphosphatebinding Cassette A12 (ABCA12), causando el transporte defectuoso de
lipidos, alteracion que impacta en el desarrollo normal de la piel.
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Los recién nacidos suelen ser prematuros y estan “encerrados” en un estrato corneo
engrosado que se describe como armadura. Posterior al nacimiento se producen
fisuras rojas en placas duras e inflexibles que se prolongan hasta la dermis resultando
en una piel parecida a un comodin. Pueden presentar microcefalia, ectropion y
eclabion. El conducto auditivo externo y las fosas nasales aparecen rudimentarios e
inmaduros. Tienen insuficiencia respiratoria debido a la expansion toracica
restringida y deformidades esqueléticas. Presentan problemas de alimentacion,
deshidratacion e insuficiencia renal. La inestabilidad de la temperatura y la infeccion
son comunes. Tiene un mal prondstico en el primer afio de vida y la mayoria muere
a las pocas semanas de nacidos debido a complicaciones secundarias como infeccion
y deshidratacion. (Dra. Felisa B. Carvajalino, 2018)

B. Formas Menores
e Bebé colodion:

Es una forma clinica de la enfermedad que muchos autores consideran como una
forma especifica, pero otros la consideran como estado inicial comin en la
presentacion de otras formas clinicas como la laminar o la ampollosa. Se reporta que
algunos casos de esta forma clinica evolucionan espontaneamente hacia la curacién
(Martinez Lemus, Jiménez Abreu, Pérez Gonzalez, Acosta Alvarez, Coto Fernandez,
2018). Se presenta con mayor frecuencia en recién nacidos pretérminos, pequefos
para su edad gestacional, que nacen recubierto por una membrana gruesa, tensa y
brillante, asociado a ectropion, eclabion e hipoplasia de cartilagos auriculares y
nasales, con aspecto apergaminado y notandose tensién en la piel. La envoltura
superficial tiende a agrietarse con frecuencia y posteriormente se va desprendiendo
en grandes laminas entre la primera y cuarta semana de vida, lo que evidencia el
fenotipo definitivo (Vazquez et al., 2020), considerandose este momento como el
principal periodo en el que puede generarse un proceso infeccioso de origen
bacteriano en un inicio. Posterior al desprendimiento de la capa externa se presentan
entonces, de manera definitiva, las manifestaciones clinicas de la enfermedad
caracterizadas por la hiperqueratosis variable y la aparicion de ectropion y eclabion;
los que pueden generar dificultad para la succidn y la respiracion por presencia de
constriccion tordcica y abdominal (Martinez Lemus, Jiménez Abreu, Pérez
Gonzalez, Acosta Alvarez, Coto Fernandez, 2018).

e Ictiosis en Traje de Bafio

La ictiosis en traje de bafio (ITB) es infrecuente; clasificada dentro de las ICAR, la
ITB se presenta al nacimiento en forma de bebé colodion, a los pocos meses adopta
su disposicion caracteristica; escamas gruesas de color marronaceo respetando las
extremidades y la cara simulando un bafiador de mujer. Se produce por alteraciones
del gen Transglutaminasa 1 (TGM-1), que produce un fenotipo semejante a la ictiosis
lamelar pero mas leve y dependiente de la temperatura corporal, donde la funcion de
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la enzima transglutaminasa-1 se altera solo en las zonas mas calientes del cuerpo,
especialmente en regiones centrales. (J.F. Mir-Bonafé, E. Baselga-Torres, E. Roé-
Crespo, L. Puig-Sanz,, 2015)

ICTIOSIS QUERATINOPATICAS

A. Formas Mayores

Ictiosis epidermolitica superficial:

De herencia autosomica dominante, se origina por alteraciones en los genes de
queratina 1 y 10, localizadas en el estrato espinoso. Las queratinas defectuosas
conforman filamentos intermedios mutados que producen el colapso del
citoesqueleto celular y la formacion de ampollas. A la vez, el defecto de la barrera
cutanea induce el incremento de queratinocitos, resultando en una hiperqueratosis
por aumento de recambio.

Se manifiesta al nacimiento con eritrodermia severa, descamacion leve y bulas o
grandes erosiones. En la primera semana de vida se evidencian brotes de ampollas
flacidas, de contenido seroso, manifestandose en el tronco y en las extremidades, que
progresan a extensas areas denudadas, humedas, dolorosas y de mal olor.
Posteriormente, evoluciona con hiperqueratosis verrucosa en empedrado o
puntiaguda como las puas de un puercoespin (tipo hystrix).

La histologia muestra hiperqueratosis extensa debido a la lisis de queratinocitos
suprabasales y ampollas, el diagnostico diferencial en recién nacidos se realiza con
epidermolisis bulosa, sindrome de piel escaldada estafilococica, necrolisis
epidérmica toxica y otras enfermedades ampollares. (Nadia Vega Almendraa & Ligia
Aranibar Duranb, 2016)

B. Formas menores

Ictiosis epidermolitica anular

El gen mutado es Citoqueratina 1 y 10 (KRT1/KRT10), de herencia autosomica
dominante; se manifiesta durante el primer afio de vida, se caracteriza por
descamacion generalizada, ampollas y placas eritematodescamativas, anulares o
policiclicas en el tronco y las extremidades, de curso intermitente.

Ictiosis de Curth-Macklin

El gen alterado es KRT1, de herencia autosomica dominante, se presenta en la
infancia, evidenciando queratodermia palmoplantar difusa o estriada y placas
hiperqueratosicas sobre las articulaciones, tronco y extremidades. Puede cursar con
0 sin eritrodermia.
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2.6.2.

Nevus epidermolitico

Los genes mutados son KRT1 - KRT 10, su herencia es en mosaico, se manifiesta al
nacimiento o en la infancia y corresponde a una lesion hiperqueratosica, marronacea
de disposicion lineal que sigue las lineas de Blaschko (hiperpigmentacion congeénita
por trastorno en la migracion celular).

OTRAS FORMAS
Queratodermia loricrina

El gen mutado es LORICRIN proteina precursora de la envoltura cornificada de
loricrina (LOR), de herencia autosomica dominante, se manifiesta al nacimiento
como bebé colodion, presenta queratodermia palmoplantar difusa en panal de abeja,
constricciones digitales y descamacién fina generalizada con hiperqueratosis en
articulaciones.

Eritroqueratodermia variabilis

El gen alterado es Gap Junction Beta 3 y 4 (GJB3/GJB4), de herencia autosémica
dominante, se manifiesta al nacimiento o en el primer afio de vida; presenta placas
eritematosas migratorias transitorias y placas hiperqueratosicas difusas o de limites
geograficos de curso intermitente; asociada a queratodermia palmoplantar.

Sindrome de la piel exfoliada

Es de herencia autosémica recesiva, se manifiesta al nacimiento o en las primeras
semanas de vida, presenta descamacion exfoliativa, blanquecina y generalizada,
asociada a eritema, prurito y afectacion palmoplantar. (Paez E,Tobia S,Colmenarez
V,Herrera K,Duarte J,Vivas S., 2020)

Ictiosis sindrémicas

Son un subgrupo de ictiosis hereditarias en las que se altera la formacion de la capa cornea,
se manifiestan con engrosamiento de esta y escamas, que no afecta inicamente a la piel; sino
también a otros 6rganos.

Son poco frecuentes, pero algunas son muy graves, puede que no se presenten al nacimiento,
sino en etapas posteriores de la vida.
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LIGADAS A X
Ictiosis recesiva ligada a X

El gen mutado es Esteroide Sulfatasa (STS), de herencia recesiva ligada a X; su
frecuencia esté entre 1 - 10 X 100.000 casos. La ausencia o reduccion de la enzima
sulfatasa esteroidea en pacientes de sexo masculino da lugar a problemas cutaneos
similares a la ictiosis ligada al X no sindrémica, (una descamacién desde las primeras
semanas de vida, y posteriormente formacion de escamas por toda la piel de forma
simétrica) se asocia a criptorquidia y opacidades corneales.

Para el diagnostico es necesario realizar biopsia de la piel, estudios genéticos para
conocer la mutacion o bioquimicas para medir la actividad de la enzima sulfatasa
esteroidea. (Fundacion Piel Sana, 2016)

Ictiosis Folicular-Alopecia-Fotofobia (Sindrome IFAP)

El gen mutado es el Factor de Transcripcién Unido a Membrana Peptidasa 2
Codificador de Proteinas (MBTPS 2), de herencia recesiva ligada a X; se caracteriza
por ictiosis folicular, alteracion en la sintesis genética de colesterol que produce una
descamacion y engrosamiento de los foliculos pilosos, se presenta alopecia desde el
nacimiento; acompafado de estatura baja, discapacidad intelectual convulsiones,
hiperqueratosis, placas psoriasiformes, ufias distréficas, fotofobia, manifestaciones
atdpicas, hernia inguinal, anomalias renales y vertebrales que se desarrollan en los
primeros afios de vida. (Andre Megarbane, 2017)

Sindrome de Conradi- Hunermann- Happle

El gen mutado es Emopamil Binding Protein (EBP), implicado en la sintesis del
colesterol, de herencia dominante ligada al cromosoma X; es una genodermatosis
infrecuente con manifestaciones cutaneas y extracutaneas; que se presentan desde el
nacimiento. Las manifestaciones clinicas cutaneas son eritrodermia ictiosiforme
congénita de patron blashckoide, alopecia cicatricial, atrofodermia folicular e
hiperqueratosis distribuida en patron lineal y en parches. Las manifestaciones
extracutdneas son anomalias oculares, como cataratas, macroftalmia, microcérnea,
glaucoma, y atrofia de la retina y del nervio dptico. Las anomalias esqueléticas son
baja estatura, anomalias craneofaciales, extremidades asimétricas, malformaciones
vertebrales, displasia de cadera y condrodisplasia punctata.

Es casi exclusivo de nifias, ya que la patologia se considera mortal para los varones;
sin embargo, se ha presentado en nifios con sindrome de Klinefelter. (Alejandra
Toquica, Moénica Novoa, Diana Barrera, Antonio Barrera, 2016)
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AUTOSOMICAS: Trastornos del pelo
Sindrome de Netherton

El sindrome de Netherton (SN) es una enfermedad autosémica recesiva grave,
infrecuente, algunos informes recientes muestran que el gen inhibidor de una serina
proteasa, tipo Kazal-5 (SPINKS5) codifica el inhibidor linfoepitelial tipo Kazal
(LEKTI), una proteina localizada en la capa granular y la capa espinosa de la
epidermis, también en las capas mas diferenciadas de todos los epitelios
estratificados, se caracteriza por la presencia de eritrodermia ictiosiforme congénita,
una anomalia capilar conocida como “tricorrexis invaginata” 0 cabello de bambu y
manifestaciones atdpicas. (Okulu E, Tunc G, Erdeve O, et al., 2018)(Okulu E, Tunc
G, Erdeve O, et al., 2018)

Otras manifestaciones clinicas son retraso del crecimiento, asma, alergias
alimentarias y niveles séricos elevados de IgE; aunque el SN tiene una tasa de
mortalidad del 20% durante el primer afio de vida, los sintomas pueden mejorar con
la edad y generalmente los pacientes acaban desarrollando una condicion mas leve
denominada ictiosis lineal circunfleja. (Maria Victoria Galvez Cortés, 2019)

Tricotiodistrofia

Conjunto de entidades de herencia autosomica recesiva, los genes mutados son
ERCC2/XPD, ERCC3/XPB, GFT2H5/TTDA, causadas por alteracion en el
desarrollo embrionario del neuroectodermo por alteracion en la reparacion del ADN.
Los pacientes presentan alteraciones en el cabello desde etapas precoces por descenso
del contenido de azufre, es corto y quebradizo; es similar a la ictiosis comun. Las
alteraciones extracutaneas pueden ser sensibilidad a la luz, estatura corta, retraso
mental, hipogonadismo, rasgos de envejecimiento prematuro y cataratas. El
tratamiento se basa en medidas de proteccion del sol, tratamiento cutaneo de la
ictiosis o retinoides orales. (Fundacion Piel Sana, 2016)

Sindrome de Ictiosis Hipotricosis

Enfermedad de herencia autosomica recesiva, el gen mutado es Serina
Transmembrana (ST14), descamacion tipo ictiosis laminar con hipohidrosis, produce
descamacion desde el nacimiento con formacion de membrana colodion, las
manifestaciones extracutaneas son oculares: sensibilidad a la luz y membranas
conjuntivales; asociadas a hipotricosis, atrofodermia folicular, fotofobia vy
pinguécula. (Fundacion Piel Sana, 2016)

Sindrome Ictiosis Hipotricosis Colangitis Esclerosante

Enfermedad de herencia autosdmica recesiva, el gen mutado es Canal 1 de Voltaje
de Cloruro (CLDN 1), ictiosis tipo vulgar presenta escamas blancas difusas con
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conservacion de los pliegues de la piel; se asocia a colangitis esclerosante neonatal
con ictericia y prurito, hepatomegalia y colestasis bioquimica, ademéas pueden estar
presentes: hipertension portal, obstruccion biliar extrahepatica manifiesta y
esplenomegalia, pueden originarse alteraciones dentales como oligodoncia,
hipodontia y displasia del esmalte. (ORPHANET, 2021)

TRASTORNOS NEUROLOGICOS
Sindrome de Sjogren-Larsson

El sindrome de Sjogren-Larsson (SSL) se encuentra dentro del grupo de sindromes
neuroictiosicos y no se lo debe confundir con el sindrome de Sjogren, que es una
patologia diferente, este sindrome se caracteriza por retardo mental, ictiosis
congénita y diplejia o cuadriplejia espastica; ha sido relacionado con la alta
endogamia.

Esta patologia es de herencia autosémico recesivo causado por mutaciones del gen
Aldehyde Dehydrogenase 3 Family Member A2 (ALDH3A2), que codifica para la
enzima aldehido deshidrogenasa grasa (fatty aldehyde dehydrogenase; FALDH), la
FALDH se expresa en la mayoria de las células y los tejidos. Su funcion es oxidar
lipoalcoholes y lipoaldehidos de cadena larga (6-24 carbonos) a &cidos grasos, la
deficiencia de esta enzima produce un depdsito de alcoholes y aldehidos grasos en
los tejidos que comprometen la integridad de la membrana celular, cuyos efectos
primarios pueden observarse en la piel, los o0jos y el sistema nervioso central.

En la piel, la acumulacion de metabolitos lipidicos produce una mutacion en el
desarrollo de la membrana multilaminar en el estrato corneo, que provoca que la
barrera epidérmica pierda agua y cause ictiosis y descamacion.

Estos desordenes dermatologicos estan presentes al nacer, afecta principalmente la
region periumbilical, el cuello y las zonas de flexion, a nivel oftalmoldgico; el 80 %
de los pacientes con SSL presentan alteraciones en la macula.

Dado que no existe un tratamiento curativo para el SSL, el manejo de los pacientes
es sintomatico y su objetivo es mejorar su calidad de vida, ya que suelen vivir hasta
la edad adulta. (Garcia-Ortiz L, Gomez-Lopez R, Rivera-Pedroza Cl, Santillan-
Hernandez, Y, et al, 2018)

Sindrome de Refsum

Patologia de herencia autosomica recesiva, los genes alterados son Phytanoyl-CoA
2-Hydroxylase y Peroxisomal Biogenesis Factor 7 (PHYH/PEXTY), la deficiencia
genetica de la enzima peroxisomica, fitanoil-CoA hidroxilasa, que cataliza el
metabolismo del acido fitanico, causando la acumulacion del mismo.
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Las manifestaciones clinicas son: neuropatia periférica progresiva, Xxerosis 0
descamacion generalizada de comienzo tardio, alteracion de la vision causada por
retinitis pigmentaria, hipoacusia, anosmia, ataxia cerebelosa, arritmias,
miocardiopatia y defectos de conduccién e ictiosis, comienza en la tercera década de
la vida.

El diagndstico se confirma por el aumento de &cido fitanico sérico y la disminucion
de las concentraciones de acido pristanico.

El tratamiento se basa en la restriccion dietética de acido fitanico (< 10 mg/dia), cuyo
objetivo es prevenir o retrasar los sintomas. (Matt Demczko, 2020)

Sindrome MEDNIK

MEDNIK son las siglas en inglés de retraso mental, enteropatia, sordera, neuropatia
periférica, ictiosis y queratodermia. Es una patologia de herencia autosomica
recesiva, el gen alterado es el Activator Protein (AP1S1), similar a
eritroqueratodermia variabilis, da lugar a queratodermia palmoplantar; su curso es
intermitente y variable. (Fundacién Piel Sana, 2016)

CURSO LETAL
Sindrome de Gaucher Tipo 2

Es una alteracion genética poco comun en la que existe ausencia de la enzima llamada
Glucocerebrosidasa (GBA), es una enfermedad autosémica recesiva, la falta de la
GBA hace que se acumulen sustancias dafiinas en el higado, bazo, huesos y médula
Osea. Estas sustancias impiden que células y dérganos funcionen apropiadamente.
(Anna C. Edens Hurst, 2020)

Los recién nacidos presentan membrana colodién o eritrodermia, evoluciona con
descamacion fina generalizada que puede resolverse tras el periodo neonatal,
asociada a hidrops fetal, deterioro neuroldgico, hepatoesplenomegalia, hipotonia,
distrés respiratorio, artrogriposis, anomalias faciales, generalmente fallecen a los 2
afos. (Paez E,Tobia S,Colmenarez V,Herrera K,Duarte J,Vivas S., 2020)

Déficit Multiple de Sulfatasas

Es una patologia autosémica recesiva, el gen alterado es Sulfatase Modifying Factor
1 (SUMF1), similar a la ictiosis recesiva ligada a X, se asocia a leucodistrofia
metacromatica, mucopolisacaridosis, condrodisplasia punctata recesiva ligada a X,
deterioro psicomotor. Los pacientes mueren en el primer afio de vida. (Paez E, Tobia
S,Colmenarez V,Herrera K,Duarte J,Vivas S., 2020)
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C.

Sindrome CEDNIK

Es una enfermedad neurocutanea de origen genético y poco frecuente, presenta
graves anomalias del desarrollo del sistema nervioso y una diferenciacion aberrante
de la epidermis; manifiestan signos clinicos descritos con el acrénimo CEDNIK:
Disgenesia Cerebral, Neuropatia, Ictiosis y Queratodermia palmoplantar. EI gen
mutado es Synaptosomal-Associated Protein 29 (SNAP29), de herencia autosémica
recesiva, es de comienzo tardio, presenta descamacion tipo ictiosis laminar
respetando pliegues, con queratodermia palmoplantar; se asocia a disgenesia
cerebral, neuropatia, microcefalia, atrofia muscular neurogénica, atrofia del nervio
oOptico, dismorfia facial, retraso psicomotor, hipoacusia neurosensorial. Los pacientes
mueren en la primera década de vida. (Paez E,Tobia S,Colmenarez V,Herrera
K,Duarte J,Vivas S., 2020)

Sindrome ARC

La artrogriposis mdltiple congénita (AMC) es la manifestacion clinica de un
sindrome congénito, el gen Late Endosome And Lysosome Associated (VPS33B)
esta alterado, es una patologia autosémica recesiva, dentro del utero, la frecuencia
de movimientos del feto disminuye debido a las multiples contracturas articulares,
en su mayoria simétricas; estan afectadas las grandes articulaciones de las
extremidades, la columna vertebral, también la region otorrinolaringolégica, con una
severidad variable. Los pacientes presentan escasa masa muscular y un tejido
subcutaneo poco desarrollado. Durante el crecimiento presentan numerosas
deformidades, puede estar afectado el sistema nervioso central, sistema
cardiovascular, pulmones, tracto gastrointestinal, tracto urogenital, pared abdominal.
(Francesca Oppitz, 2019)

Presentan descamacion generalizada fina o lamelar, sin eritema, respetando pliegues,
y ectropidn; se asocia con artrogriposis, colestasis con hipoplasia de ductos biliares
intrahepaticos, disfuncion tubular renal, diabetes insipida nefrogénica, diarrea,
anomalias  plaquetarias, dismorfismo facial, malformaciones cerebrales.
Generalmente mueren en el primer afio. (Paez E,Tobia S,Colmenarez V,Herrera
K,Duarte J,Vivas S., 2020)

OTROS SIGNOS ASOCIADOS
Sindrome de Chanarin- Dorfman

Es una patologia hereditaria autosomica recesiva, el gen mutado es Abhydrolase
Domain Containing 5 (ABHDS5), produce una alteracion del metabolismo lipidico
que se caracteriza por ictiosis y depdsitos lipidicos a diferentes niveles (hepatico,
ocular, auditivo, musculo-esquelético y sistema nervioso central).
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Similar a Eritrodermia Ictiosiforme Congénita, eritroqueratodermia variabilis o bebé
colodion, se asocia a esteatosis hepéatica con hepatomegalia, miopatia y vacuolas
lipidicas en neutrofilos; menos frecuente retraso mental y del desarrollo, hipoacusia,
cardiomiopatia, cataratas. (Paez E,Tobia S,Colmenarez V,Herrera K,Duarte J,Vivas
S., 2020)

B.  Sindrome Queratitis Ictiosis y Sordera (KID)

Patologia genética de herencia autosomica dominante; el gen alterado es Gap
Junction Beta (GJB2), es una eritroqueratodermia generalizada o localizada, presenta
hiperqueratosis puntiforme y queratodermia palmoplantar difusa, asociada a
hipoacusia neurosensorial, queratitis, fotofobia, malformaciones cerebrales,
hipotricosis, triada de oclusion folicular, infecciones, carcinoma espinocelular (Paez
E,Tobia S,Colmenarez V,Herrera K,Duarte J,Vivas S., 2020)

C. Sindrome Ictiosis - Prematuridad

Enfermedad de herencia autosdmica recesiva, el gen alterado es Solute Carrier
Family 27 Member 4 (SLC27A4) presenta descamacion gruesa de tipo caseoso,
luego xerosis, hiperqueratosis folicular y descamacion fina, se asocia a prematuridad,
polihidramnios, asfixia neonatal, diatesis atopica, eosinofilia e IgE elevada. (Paez
E,Tobia S,Colmenarez V,Herrera K,Duarte J,Vivas S., 2020)

2.7. DIAGNOSTICO

El diagndstico de la enfermedad es clinico y estudio genético, se basa en la observacién
directa de las lesiones en la piel. Ante un cuadro sospechoso de ictiosis es necesario solicitar
examenes para descartar otras enfermedades que puedan causar deshidratacion cutanea y
presencia de escamas. Algunos elementos necesarios de tener en cuenta para llegar al
diagnostico de la enfermedad incluyen la identificacién de obstruccion folicular, aumento
de la temperatura local, y otras afectaciones como pérdida del conocimiento, desmayos y
demés alteraciones de piel.

El componente genético de la ictiosis se encuentra definido hasta la actualidad con las
alteraciones identificadas de varias mutaciones que se transmiten de forma autosémica
recesiva. Estas mutaciones han sido identificadas de la siguiente forma TGM1, ALOXES,
ALOX12B, NIPAL4, ABCA12, CYP4F22, PNPLAL, LIPN y CERS3 (Morales Gonzélez,
Hernandez Pallares, & Salinas Meritt, 2019). Estas mutaciones se basan principalmente en
una serie de cambios que se manifiestan especificamente en la secuencia de la codificacion
y transcripcion del Acido Desoxirribonucleico (ADN), asi como en la presencia de
duplicaciones y delecciones del gen (Vazquez Gutiérrez, Granados Perez, & de la Rosa
Santana, 2020). Para detectar cambios en la codificacion de la secuencia de ADN se puede
solicitar una prueba de PCR; por su parte para poder confirmar la presencia de delecciones
y duplicaciones es necesario identificar el cariotipo mediante técnicas especiales como la
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técnica FISH (Hibridacion Fluorescente In Situ). Ambos procedimientos constituyen parte
fundamental del diagndstico molecular de la ictiosis (Pérez-Armas, 2013).

2.8. TRATAMIENTO DE LA ENFERMEDAD

El tratamiento integral se basa en mantener la temperatura del recién nacido, en una
incubadora con ambiente humidificado; conservar el equilibrio hidroelectrolitico y la ingesta
calorica. La alimentacion e hidratacion intravenosa no deben ser prolongadas para disminuir
el riesgo de infecciones. Se debe tener en cuenta signos de infeccidn cutanea o sistémica.
Para el cuidado tdépico de la piel se recomiendan bafios diarios con jabones antisépticos y el
uso de pomadas queratoliticas cada cuatro o seis horas, hasta que desaparezca la
hiperqueratosis; se puede usar vaselina estéril o aceites inertes que ayudan a conservar la
integridad de la barrera cutanea (Vazquez et al., 2020)

El tratamiento de la ictiosis tiene como objetivo fundamental revertir el estado de
hiperqueratosis de la piel, para lograr una adecuada lubricacién y humedad de la misma se
utilizan distintas cremas y unguentos. La aplicacién de estos compuestas se recomienda que
sea fundamentalmente después del bafio, cuando la piel estd aun humeda, para facilitar la
penetracion de los compuestos a la subdermis y dermis profunda (Navarro Turcios, Molina
Barrios, Moya Trejo, Moya Diaz, 2020).

Igualmente pueden utilizarse cremas que faciliten el proceso descamativo normal de la piel
y que mejoren el estado de hiperqueratosis de las zonas afectas. Los compuestos esteroideos
a utilizar por via tdpica constituyen un recurso terapéutico frecuentemente utilizado con
resultados satisfactorios para este objetivo (Navarro Turcios, Molina Barrios, Moya Trejo,
& Moya Diaz, 2020).

El prondstico general de la enfermedad es favorable, sin embargo, la presencia de un proceso
infeccioso, de origen bacteriano puede complicar el curso evolutivo de la enfermedad
Ilegando a poner en peligro la vida del paciente. Los riesgos son mayores mientras menor es
la edad de las personas afectadas (Lopez del Huerto, Pérez Gonzéalez, Castro Suarez, Mufioz
Medina, 2020).

Se recomienda adoptar medidas higiénicas sanitarias adecuadas a las personas con ictiosis
consistentes en el bafio diario para humectar la piel y prevenir la aparicion de procesos
infecciosos. Estas acciones son positivas para lograr un mejor estado de hidratacion de la
piel y en la prevencién de procesos infecciosos e inflamatorios que representen riesgo de
mutilacion de diferentes partes del cuerpo (Morilla Guzman, et al, 2018). La exposicién a
climas frios, secos y al sol es referido como acciones que deben ser evitadas en los pacientes
con esta enfermedad ya que condicionan un mayor riesgo de deshidratacion vy
complicaciones de la piel (Noriega Juarez, et al, 2020).
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2.9.

MARCO CONCEPTUAL

Acido Desoxirribonucleico: Se definen las "moléculas del interior de las células que
contienen informacion genética y la transmiten de una generacion a otra” (Marcos
Merino, Gallego Rocio, & Ochoa de Alda, 2019).

Eclabion: Eversion que sufren los labios adoptando una forma de “O”. Este tipo
de‘deformidad ™ se produce secundaria a la traccion mecanica que el engrosamiento
de la piel afectada ejerce sobre la mucosa oral inicialmente y la conjuntiva
posteriormente (Péez, et al, 2020).

Ectropién: Deformidad donde la parte interna del péarpado (superior o inferior)
queda expuesto hacia afuera debido a que el borde externo (libre) del parpado
superior o del parpado inferior giran condicionando la exposicion de la parte interna
(Rossetto Jalia, Gracitelli Carolina, Osaki Tammy, & Osaki Midori, 2019).
Eritrodermia: Enfermedad inflamatoria de la piel que puede llegar a afectar al 90%
de la superficie corporal. Su aspecto clinico es el de una piel enrojecida e inflamada
con presencia de lesiones eritematosas fundamentalmente (Oyarzabal Guerra,
Oyarzabal Rodriguez, & Oyarzabal Guerra, 2020).

Hiperqueratosis: Engrosamiento de la capa externa de la piel, que estd compuesta
de queratina, una fuerte proteina protectora” (Resa Serrano, & Gonzalez Jimeno,
2020).

Ictiosis: Grupo de enfermedades que producen escamas visibles en toda o gran parte
de la superficie de la piel. Su nombre deriva de la palabra griega que significa pez
(Montoya, Arias, Salazar, & Restrepo, 2019).

Queratodermia: Engrosamiento de la piel. Su sitio de afectacion predominante son
las palmas de las manos y la planta de los pies. Puede acompafiarse de fisuras,
descamacion y secundariamente puede infectarse por presencia de bacterias
(Montoya, Arias, Salazar, & Restrepo, 2019).

Técnica FISH: Hibridacion fluorescente in situ (FISH) es una técnica de laboratorio
que permite detectar y localizar a la vez una secuencia especifica de ADN en un
cromosoma determinado. La explicacion para su identificacion se basa en la
exposicion que se realiza de los cromosomas a una pequefia secuencia del ADN que
se pretende obtener su ubicacion. Este procedimiento se conoce con el nombre de
sonda al tener una molécula fluorescente pegada a la secuencia que permitira
identificar el cromosoma en el que se localiza la frecuencia del ADN (Garrote
Santana, et al, 2017).
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CAPITULO 11l
3. METODOLOGIA

3.1. TIPO Y DISENO DE LA INVESTIGACION:

Se realiz6 una investigacion basica, no experimental, descriptiva, documental y retrospectiva
con el objetivo de determinar las caracteristicas de los recién nacidos con ictiosis en el
servicio de Neonatologia del Hospital Provincial General Docente Riobamba durante el
periodo comprendido entre los meses de enero 2016 y diciembre 2020 y otros elementos
relacionados con la enfermedad

3.2. METODOS DE INVESTIGACION

Durante el desarrollo del estudio se utilizaron métodos del nivel tedrico y estadisticos que
se explican a continuacion:

3.2.1. Meétodos tedricos
Dentro de los métodos estadisticos utilizados destacan:

e Historico l6gico: posibilitd realizar un recorrido por los referentes historicos y
actuales relacionados con la ictiosis incluyendo su definicion, etiopatogenia,
manifestaciones clinicas, diagndstico y manejo clinico de los pacientes con esta
enfermedad.

e Analitico sintético: posibilitara descomponer el problema de investigacion planteado
en sus principales elementos para ser analizados individualmente y a partir de este
analisis poder llegar a conclusiones mediante la sintesis del andlisis de los elementos
individuales.

e Inductivo deductivo: permitid utilizar elementos particulares del problema de
investigacion para llegar a una conclusion final general; pero también permitio
utilizar principios generales para llegar a una conclusion especifica que explicé los
elementos relacionados con laictiosis y las caracteristicas generales de la enfermedad
en el Servicio de Neonatologia del HPGDR.

3.2.2. Métodos estadisticos

Los métodos estadisticos estuvieron representados por la determinacion de medidas de
tendencia central, de dispersion, frecuencias absolutas y porcentajes utilizados en el
procesamiento de los datos obtenidos como parte de la estadistica descriptiva.

3.3. ENFOQUE DE LA INVESTIGACION

El enfoque de la investigacion fue mixto ya que se incluyeron elementos cualitativos y
cuantitativos. Los elementos cualitativos estuvieron dados por la guia de busqueda de
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informacion y los elementos cuantitativos se relacionan con los datos obtenidos en el
procesamiento de la informacion.

3.4. ALCANCE DE LA INVESTIGACION

El alcance del estudio fue descriptivo ya que se determind las caracteristicas generales de
los recién nacidos con ictiosis, sus madres y los elementos caracteristicos de la enfermedad
en la unidad de andlisis del estudio; pero se procedié a describir elementos importantes
relacionados con la enfermedad como fueron la definicion, los mecanismos etiopatogénicos,
diagnostico y manejo terapéutico de los recién nacidos con ictiosis.

3.5. UNIDAD DE ANALISIS

La unidad de analisis para la presente investigacion estuvo conformada por el Servicio de
Neonatologia del HPGDR.

3.6. POBLACION Y MUESTRA

3.6.1. Paoblacion

La poblacion del estudio estuvo constituida por la totalidad de las historias clinicas de los
recién nacidos atendidos en el Servicio de Neonatologia del HPGDR durante el periodo
comprendido entre los meses de enero 2016 y diciembre de 2020. Lo cual ascendio a un total
de 1787 historias clinicas. De este total se identificard en un primer momento las historias
de recién nacidos con diagnoéstico clinico positivo de ictiosis y a partir del namero
identificado se podra calcular la incidencia y poder continuar con esa cifra como universo
del estudio.

3.6.2. Muestra

Se trabaj6 con la totalidad de las historias clinicas de los recién nacidos atendidos en el
Servicio de Neonatologia del HPGDR. Al trabajarse con la totalidad de las historias clinicas
no fue necesario utilizar formulas matematicas para calcular el tamafio de la muestra ni
utilizar métodos de muestreo para conformar la misma.

3.7. VARIABLES DE ESTUDIO

Durante el desarrollo de la investigacion se tuvieron en cuenta las siguientes variables de
investigacion:

e Caracteristicas generales de los nifios: esta variable incluyé como subvariables el
sexo, edad gestacional, peso al nacer y puntuacion de APGAR.

e Caracteristicas generales de las madres: incluyo la determinacion de la edad,
autoidentificacion étnica, nivel educacional, presencia de consanguinidad.

e Presencia de ictiosis

23



3.7.1.

Caracteristicas de la ictiosis: dentro de esta variable se identificaron las subvariables

tipo de ictiosis, manifestaciones clinicas y severidad de la enfermedad.
Variables dependientes

Caracteristicas generales de los nifios
e Edad gestacional, peso al nacer.
Caracteristicas generales de las madres
e Edad y consanguinidad.
Caracteristicas de la ictiosis

Variables independientes

Caracteristicas generales de los nifios

e Sexoy la puntuacién de APGAR
Caracteristicas generales de las madres

e Autoidentificacion étnica, procedencia y nivel de educacion
Presencia de ictiosis
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3.8. OPERACIONALIZACION DE VARIABLES

Variables Subvariable Tipo Escala Definicion operacional Indicadores
Sexo Independiente | Masculino Segun sexo expresado Frecuenciay
Cualitativa Femenino fenotipicamente en el momento del porcentaje de
nominal nacimiento recién nacidos
dicotémica seglin sexo
Se refiere al nacimiento del nifio(a)
Dependiente Menor a 36.6 antes de las 37 semanas de gestacion. | Frecuenciay
Cualitativa semanas La escala utilizada es: porcentaje de
Edad Gestacional nominal Igual a 37 e Menor: nacimiento antes de las | recién nacidos
al Nacimiento dicotomica semanas 36.6 semanas. segun presencia
Caracteristicas Mayor a 37.1 e |gual: nacimiento en las 37 de prematuridad
generales de semanas semanas
los nifios e Mayor: nacimiento despues de
las 37.1 semanas.
Se refiere al peso del nifio(a) en el
Dependiente momento del nacimiento. La escala | Frecuenciay
Cualitativa Bajo peso utilizada es: porcentaje de
Peso al nacer nominal Normopeso e Bajo peso: inferior a 2500 recién nacidos
dicotémica gramos. segln peso al

e Normo peso: igual o superior a
los 2500 gramos.

nacer

Puntuacion de
APGAR

Independiente
Cualitativa
nominal
dicotémica

Bajo (2-6 ptos)
Normal (7-10
ptos)

Se refiere a los resultados del test de
APGAR al minuto y a los cinco
minutos. Se utiliza como elemento
central el valor determinado a los
cinco minutos. La escala es la
siguiente:
e Bajo: valores entre 2 - 6 puntos.
e Normal: valores entre 7 — 10
puntos.

Frecuenciay
porcentaje de
recién nacidos
segun
resultados del
APGAR
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Caracteristicas
generales de
las madres

Dependiente

Menor de 18
anos

Frecuenciay

Edad Cuantitativa Entre 19y 35 Segun la edad bioldgica en el porcentaje de
discreta afos momento del diagndstico de ictiosis | madres segun
Mayor de 36 de su hijo. grupo de edades
anos
Independiente | Blanca Frecuenciay
Autoidentificacion | Cualitativa Negra Se refiere a la percepcidn que tienen | porcentaje de
étnica nominal Indigena las madres en torno a la etnia a la madres segun
politdmica Mestiza cual pertenece autoidentificaci

Afroecuatoriana

on étnica

Independiente

Se refiere a la procedencia de las
madres de los nifios diagnosticados
con ictiosis. Se definen las siguientes

Frecuenciay

Cualitativa Urbana opciones porcentaje de
Procedencia nominal Rural e Urbano: procede de areas con madres segun el
dicotomica determinadas caracteristicas de nivel
desarrollo socioeconémico educacional
e Rural: procede de areas con
escasez de caracteristicas de
desarrollo socioecondmico
Se refiere a los niveles de educacion
que han sido vencidos por las madres
de los nifios diagnosticados de
ictiosis.
Independiente | Analfabeta e Analfabeta: sin estudios Frecuencia y
Cualitativa Primaria e Primaria: cumplidos y vencidos | porcentaje de
Nivel educacional | nominal Secundaria los niveles de educacién primaria | madres segin el
politdbmica Superior e Secundaria: cumplidos y nivel

vencidos los niveles de
educacion secundaria
(bachillerato)

educacional
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e Superior: cumplidos y vencidos
los niveles de educacion superior

Dependiente

Se refiere a la presencia de

Frecuenciay

Cualitativa Presencia consanguinidad entre los padres del | porcentaje de
Consanguinidad nominal Ausencia recién nacido diagnosticado con madres segun
politdmica ictiosis presencia de
consanguinidad
Se refiere a la confirmacion del Tasa de
diagnostico de ictiosis. Para incidencia de
Independiente determinar la tasa se utilizara en ictiosis por cada
Presencia de No se define Cualitativa Presencia torno a 1000 recién nacidos. Se mil recién
ictiosis subvariable nominal Ausencia utilizara la formula matematica que | nacidos
dicotomica divide el nimero de recién nacidos atendidos en el
con diagndstico de ictiosis sobre el servicio de
total de recién nacidos atendidos y el | neonatologia
valor resultante se multiplica por
1000.
e Vulgar
e Recesiva
ligada al Se refiere al tipo de ictiosis Frecuenciay
Dependiente cromosoma X | determinado en el momento del porcentaje de
Cualitativa e Laminar diagndstico de la enfermedad y que | recién nacidos
Tipo de ictiosis nominal e Epidermolitic | se plasma en la historia clinica de los | segun tipo de
politémica a superficial recién nacidos diagnosticados con ictiosis
Caracteristicas e Bebé colodion | ictiosis
de la ictiosis e Arlequin
Dependiente Deshidratacion | Segun el reporte de las Frecuenciay
Tipo de Cualitativa de la piel manifestaciones clinicas de la ictiosis | porcentaje de
manifestaciones nominal Hiperqueratosis | en la historia clinica de los recién recién nacido
clinicas politdmica Descamacion nacidos diagnosticados con la segun tipo

Fisuras

enfermedad.

manifestaciones
clinicas
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3.8.1. Criterios de inclusién

Recién nacidos de ambos sexos con diagndstico clinico de ictiosis.
Recién nacidos atendidos en el servicio de neonatologia del Hospital Provincial
General Docente Riobamba durante el periodo enero 2016 a diciembre 2020

3.8.2. Criterios de exclusién

Recién nacidos que no poseen diagnostico clinico de ictiosis.
Recién nacidos cuya historia clinica este alterada o incompleta.

3.8.3. Recursos Humanos
APELLIDOSY INSTITUCION CARGO O
NOMBRES RESPONSABILIDAD
Michael Daniel Universidad Nacional | Investigador
Marroquin Ortega de Chimborazo
Zorayda Janina Universidad Nacional | Investigador
Ramon Borja de Chimborazo
Dra. Dayssy Viviana | Hospital Provincial Tutor
Crespo Vallejo General Docente
Riobamba
3.8.4. Recursos Materiales
DETALLE CANTIDAD
Computadora 2
Hojas de papel bond 100
Esferos 2
Impresora 1
Flash Memory 2

3.9. TECNICAS, INSTRUMENTOS Y PROCEDIMIENTOS DE
INVESTIGACION

Durante el desarrollo del estudio se tuvo como técnica de investigacion la revisién
documental; esta permitid, primeramente, obtener informacion actualizada sobre la ictiosis y
sus caracteristicas generales. En segundo lugar, la revision documental fue la técnica que
permitio obtener toda la informacion de las variables de investigacidn de las historias clinicas
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de los recién nacidos con diagnoéstico clinico de ictiosis atendidos en el Servicio de
Neonatologia del HPGDR. La utilizacion de la revision bibliografica fue el elemento
fundamental que permitié cumplir los objetivos especificos planteados en el estudio.

Se utilizaron dos instrumentos de investigacion en el estudio. El primero de ellos fue una
guia de bdsqueda de informacion que orientd al equipo de investigacion sobre los elementos
necesarios a buscar e identificar para dar cumplimiento a los objetivos del estudio. El segundo
instrumento de investigacion fue un modelo de recoleccién de informacion el cual permitio
homogenizar toda la informacion recopilada

Después de aprobado el tema de investigacion por la direccion de carrera y la comision de
titulacion de la carrera de medicina de la Universidad Nacional de Chimborazo, se procedio
a solicitar autorizacion para poder tener acceso a las historias clinicas de los recién nacidos
atendidos en el Servicio de Neonatologia del HPGDR durante el periodo comprendido entre
los meses de enero del 2016 y diciembre del 2020. Una vez que se obtuvo la informacion se
procedid, de forma paulatina y organizada, a revisar las historias clinicas y obtener la
informacion necesaria para dar cumplimiento a los objetivos del estudio.

3.10. PROCESAMIENTO ESTADISTICO

La informacion recopilada fue procesada de forma automatica con la implementacion del
programa estadistico SPSS en su version 26.0 para Windows, se determinaron medidas de
tendencia central (tabla 1) para el procesamiento de las variables cuantitativas y frecuencias
absolutas y porcentajes para el procesamiento de las variables cualitativas. El nivel de
confianza de la informacion fue fijado en el 95% y el margen de error en el 5%. La
significacion estadistica estuvo dada por una p igual o inferior a 0,05 (tabla 3,4). Todos los
resultados obtenidos fueron mostrados en forma de tablas y graficos estadisticos para facilitar
la interpretacion y comprension de los mismos.

3.11. CONSIDERACIONES ETICAS:

Durante el desarrollo de la investigacién se cumplieron las normas y procedimientos
establecidos en la Declaracion de Helsinki 2 para realizar estudios en seres humanos
aplicables a este tipo de investigacion. Se dio prioridad a la confidencialidad de la
informacion por lo que no se utilizaron datos de identidad personal y cada historia clinica fue
codificada con codigos alfanuméricos. La base de datos de la informacion de la investigacion
fue eliminada después de realizar el informe final del estudio.
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CAPITULO IV
4. RESULTADOSY DISCUSION
4.1. RESULTADOS

Tabla 1.- Porcentaje de ictiosis de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del
HPGDR

Elementos a utilizar Muestra total 1787 recién nacidos
Frecuencia Porcentaje
Total de recién nacidos atendidos 1787 24.%
Total de casos con ictiosis 43 '

Fuente: analisis de la informacion

Se observa en la tabla 1 el resultado del porcentaje de ictiosis en los recién nacidos atendidos
en el Servicio de neonatologia del HPGDR durante el periodo enero 2016 - diciembre 2020.
De un total de 1787 pacientes atendidos 43 presentaron diagndstico clinico de ictiosis; por lo
que el porcentaje de la enfermedad es de 2.4% que se considera bajo.

Tabla 2.- Distribucion de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del HPGDR
con diagnostico clinico de ictiosis segun caracteristicas generales

Caracteristicas Muestra total de 43 recién nacidos
generales ingresados con diagnostico de ictiosis
Frecuencia (por ciento)
Sexo
Masculino 18 (41,86)
Femenino 25 (58,14)
Edad gestacional al nacimiento
Menor a 36.6 semanas 31 (72,09)
Igual a 37 semanas 0(0)
Mayor a 37.1 semanas 12 (29,919)
Peso al nacer
Bajo Peso 26 (60,46)
Normopeso 17 (39,54)
PUNTUACION APGAR AL MINUTO

Bajo (2 - 6 ptos) 29 (67,45)
Normal (7 - 10 ptos) 14 (32,55)

PUNTUACION APGAR A LOS 5 MINUTOS
Bajo (2 - 6 ptos) 18 (41,86)
Normal (7 - 10 ptos) 25 (58,14)

PUNTUACION APGAR A LOS 10 MINUTOS
Bajo (2 - 6 ptos) 4(9,31)
Normal (7 - 10 ptos) 39 (90,69)

Fuente: historias clinicas
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Ictiosis y sexo

= Masculino = Femenino

Figura 1.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del HPGDR

con diagndstico clinico de ictiosis segun sexo
Fuente: tabla 2

Muestran la tabla 2 y figura 1 las caracteristicas generales de los recién nacidos atendidos
diagnosticados clinicamente con ictiosis. En relacion al sexo se encontr6 un predominio del
sexo femenino (58,14%) en comparacion con el sexo masculino (41,86%).

Ictiosis y edad gestacional

Menor a 36.6 semanas = Mayor a 37.1 semanas

Figura 2.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del HPGDR

con diagndstico clinico de ictiosis segun edad gestacional
Fuente: tabla 2
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Ictiosis y peso al nacer

= Bajo peso = Normo peso

Figura 3.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del HPGDR

con diagndstico clinico de ictiosis segun peso al nacer
Fuente: tabla 2

Porcentaje de recién nacidos con Ictiosis segun
puntuacion del test de APGAR al minuto

—

= APGAR Bajo = APGAR Normal

Figura 4.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del HPGDR

con diagndstico clinico de ictiosis segun puntuacion de test de APGAR al minuto
Fuente: tabla 2
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Porcentaje de recién nacidos con Ictiosis segun
puntuacion del test de APGAR a los 5 minutos

= APGAR bajo = APGAR normal

Figura 5.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del HPGDR

con diagndstico clinico de ictiosis segun puntuacion de test de APGAR a los 5 minutos
Fuente: tabla 2

Porcentaje de recién nacidos con Ictiosis segun
puntuacion del test de APGAR a los 10 minutos

= APGAR Bajo = APGAR Normal

Figura 6.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del HPGDR

con diagndstico clinico de ictiosis segin puntuacion de test de APGAR a los 10 minutos
Fuente: tabla 2
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Predominaron los recién nacidos ingresados con una edad gestacional al nacimiento menor a
36.6 semanas (27,91%), bajo peso (60,46%) y con resultados del test de APGAR normal, sin
embargo es importante sefialar que; al minuto la puntuacion del test de APGAR fue bajo en
un 67,45%, cabe destacar que este porcentaje disminuyo a los 5 minutos donde se evidencia
una puntuacion de APGAR bajo en el 41,86% de los recién nacidos diagnosticados
clinicamente con ictiosis y que solamente el 9,31% continuo con una puntuacién de test de
APGAR entre 2 — 6 puntos a los 10 minutos de su nacimiento.

(tabla 2 y figura 2-6).

Tabla 3.- Distribucion de caracteristicas generales de las madres de los recién nacidos
ingresados al Servicio de Neonatologia del HPGDR con diagnéstico clinico de ictiosis

Caracteristicas Muestra total de 43 madres de recién
generales nacidos ingresados con ictiosis
Frecuencia Porcentaje *p
Edad
Menor a 18 afios 16 37,20 0,065
Entre 19 y 35 afios 09 20,93 0,077
Mayor de 36 afos 18 41,86 0,059
Autoidentificacion étnica
Blanca 5 11,63 0,088
Negra 3 6,98 0,093
Indigena 22 51,16 0,049
Mestiza 9 20,93 0,079
Afroecuatoriana 4 9,30 0,091
Procedencia
Rural 33 76,74
Urbana 10 23,26
Nivel educacional
Analfabeta 8 18,60 0,091
Primaria 22 51,16 0,078
Secundaria 11 25,58 0,074
Superior 2 4,65 0,095
Consanguinidad
Si 29 67,44
No 14 32,56

Fuente: historias clinicas *p<0,05
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Edad de las madres de los recien nacidos con
ictiosis

41,86%
37,20%

20,93%

O O O OO O o o o o

Menor 18 aios Entre 19y 35 afos Mayores a 36 afios
Figura 7.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del HPGDR

con diagndstico clinico de ictiosis segun edad de las madres
Fuente: tabla 3

El analisis de las caracteristicas generales de las madres de los recién nacidos ingresados al
servicio de neonatologia del HPGDR a los que se les diagnosticé clinicamente ictiosis mostrd
un predominio de mujeres con mas de 36 afios de edad en el momento del parto (41,86%).
Le siguieron las mujeres con edad menores a 18 afios (37,20%) y las que tenian entre 19 y
35 afios de edad en el momento del parto y/o cesarea (20,93%) (tabla 3 y figura 7).

Autoidentificacion étnica de las madres de los
recien nacidos diagnosticados con ictiosis

Afroecuatoriana - 9,3
Mestiza — 20,93
indigena R 51,16
Negra - 6,98
Blanca - 11,63

0 10 20 30 40 50 60

Figura 8.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del HPGDR

con diagndstico clinico de ictiosis segun autoidentificacion étnica de las madres
Fuente: tabla 3
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Se muestra en la tabla 3 y figura 8 que el 51,16% de las madres de los recién nacidos con
diagnostico clinico de ictiosis se autoidentifican como indigenas, dato estadisticamente
significativo. Un 20,93% de las madres se identificaron como mestizas y el 11,63% como
blancas. También un 9,30% de madres se consideraron pertenecientes a la etnia
Afroecuatoriana y solo el 6,98% se identificaron como de la raza negra.

Procedencia de las madres de los recién nacidos
con ictiosis

= Rural = Urbana

Figura 9.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del HPGDR

con diagndstico clinico de ictiosis segun procedencia de las madres
Fuente: tabla 3

El 76,74% de las madres de los recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del
HPGDR con diagnostico clinico de ictiosis procedia del area rural y solo el 23,26% del area
urbana. Datos que se muestran en la tabla 3 y figura 9.
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Nivel educacional de las madres de los recién
nacidos diagnosticados con ictiosis

51,16%

60,%

50,%

40,%

25,58%
30,% 18,60%

20,%
4,65%

Analfabeta Primaria Secundaria Superior

10,%

0,%

Figura 10.- Porcentaje de recién nacidos nacidos ingresados al servicio de neonatologia del

HPGDR con diagnostico clinico de ictiosis segun nivel educacional de las madres
Fuente: tabla 3

Al realizar el analisis del nivel educacional de las madres de los recién nacidos ingresados al
servicio de neonatologia del HPGDR con diagnoéstico clinico de ictiosis se obtuvo un
predominio de madres que habian culminado el nivel primario (51,16%). Le siguieron las
madres que lograron vencer estudios secundarios (25,58%) y las analfabetas (18,60%). Un
4,65% habia cursado estudios universitarios.
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Consanguinidad de los padres

1S 5 No

Figura 11.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del

HPGDR con diagnostico clinico de ictiosis segun consanguinidad de los padres
Fuente: tabla 3

La consanguinidad de los padres fue un elemento predominante en el 67,44% de los recién
nacidos a los que se le diagnostico alguna forma clinica de ictiosis en el Servicio de
Neonatologia del HPGDR. Solo en el 32,56% de los padres de estos nifios con ictiosis no se
recogié el antecedente de consanguinidad.

Tabla 4.- Distribucion de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del HPGDR
con diagndstico clinico de ictiosis segun caracteristicas de la enfermedad

Caracteristicas Muestra total de 43 recién nacidos
generales ingresados con diagndstico de ictiosis
Frecuenc  Porcentaje *p
ia
Tipo de manifestaciones clinicas presentes
Deshidratacién de la piel 27 62,79
Hiperqueratosis 23 53,49
Descamacion 24 55,81
Fisuras 13 30,23
Tipo de ictiosis (forma clinica)

Vulgar o comin 17 39,53 0,06
Recesiva  ligada  al 0 0,00
cromosoma X
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Laminar 9 20,93

Epidermolitica 7 16,28
superficial

Bebe colodion 5 11,63
Arlequin 5 11,63

Fuente: historias clinicas *p=<0,05

0,079
0,084

0,088
0,088

Porcentaje de presencia de manifestaciones

clinicas de la ictiosis

70
60
50
40
30
20
10

Deshidratacion  Hiperqueratosis Descamacién

Figura 12.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del
HPGDR con diagndstico clinico de ictiosis segun tipo de manifestaciones clinicas

Fuente: tabla 4

6
5 5
i

Fisuras

Se observa en la tabla 4 y figura 12 que la deshidratacién de la piel fue la manifestacion
clinica que con mayor frecuencia fue identificada en los recién nacidos con diagndstico
clinico de ictiosis, alcanzando el 62,79% de presentacion. En el 55,81% de los casos se
identifico presencia de descamacion de la piel y en el 53,49% existio hiperqueratosis. Las
fisuras de la piel estuvieron presentes en el 30,23% de los recién nacidos con diagnostico

clinico positivo de la enfermedad.
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Forma clinica de ictiosis reportada
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Figura 13.- Porcentaje de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia del

HPGDR con diagndstico clinico de ictiosis segun forma clinica de la enfermedad
Fuente: tabla 4

Al analizar los tipos de ictiosis, o formas clinicas de la enfermedad, reportadas en las historias
clinicas se evidencio que la ictiosis vulgar fue la de mayor frecuencia de identificacion con
presencia en el 39,53% de los casos. Le siguieron, en menores porcentajes, la laminar
(20,93%) y la epidermolitica superficial (16,28%). Otras formas clinicas presentes en los
reportes diagndsticos de las historias clinicas fueron, Arlequin y la forma conocida como
bebe colodion que se diagnosticaron sin estudio genético en el 11,63% respectivamente de
los recién nacidos

4.2. DISCUSION

La ictiosis es una enfermedad poco comdn, con un porcentaje bajo en el servicio de
Neonatologia del HPGDR comparando con otras investigaciones antes mencionadas
(Morales Gonzalez, Hernandez Pallares, & Salinas Meritd, 2019). Sin embargo, en aras de
entender mejor este resultado es importante sefialar que los reportes de esta enfermedad se
refieren a un total de recién nacidos ingresados al servicio de neonatologia; excluyendo a
todos los recién nacidos durante el periodo analizado.

El andlisis de las caracteristicas generales de los recién nacidos con diagnostico clinico de
ictiosis reportado en la historia clinica, mostro un predominio del sexo femenino. Este
resultado no puede ser comparado con estudios recientes ya que la mayoria de los reportes
de la literatura son presentaciones de casos. En estos reportes existen recién nacidos
masculinos y femeninos. No existen reportes que identifiquen y/o expliquen el predominio
de la enfermedad por un sexo determinado; quizas una explicacion este dado por el
predominio de afectaciones genéticas en las personas confirmadas; sin embargo, no existe
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relacién o herencia ligada al sexo de forma predominante de las distintas formas clinicas de
la enfermedad; aunque si se encuentra bien definida una forma clinica de ictiosis relacionada
con alteracion hereditaria de tipo recesiva ligada al cromosoma X.

La caracterizacion de recien nacidos con diagndstico clinico de ictiosis con una edad
gestacional menor a las 36.6 semanas, es un elemento que ha sido sefialado por otros autores
(Morales Gonzalez, Hernandez Pallares, & Salinas Meritd, 2019). Una posible explicacion
que relacione la edad gestacional y la ictiosis puede estar dada por la no terminacion del
proceso de maduracion de las células de la piel o en relacion con alteraciones de los
antifosfolipidos de las membranas celulares de las células cutaneas, especialmente de la capa
mas superficial (Vergara Uzcategui, 2017).

La no maduracion de estos elementos condiciona un estado de fragilidad de la dermis y de la
subdermis ocasionando pérdida de la continuidad. Adicionalmente se conjugan otros factores
como la inmadurez de las glandulas sudoriparas ubicadas en el tegumento cutdneo que
generan deshidratacion y la debilidad de los puentes que unen al tejido conectivo de la piel,
constituido por colédgeno fundamentalmente, que condicionan igualmente fisuras cutaneas
(Cubero Rego, Morales Mesa, Broche Cando, & Ortega Perdomo, 2017).

No se encuentran reportes que hayan analizado el peso al nacer de los recién nacidos con
diagnostico clinico de ictiosis. El equipo de trabajo considera que el predominio del bajo
peso no debe estar relacionado directamente con la enfermedad, sino con la condicion de
prematuridad; en la cual si existe evidencia de asociacion entre prematuridad y bajo peso al
nacer (Robaina Castellanos, 2017).

Otro resultado importante sefialado en el analisis de las caracteristicas generales de los recién
nacidos con diagndstico clinico de ictiosis se relaciona con el porcentaje elevado de ellos con
puntuacion del test de APGAR entre 2 — 6 puntos a los 5 minutos de nacido. A pesar de no
encontrarse reportes que analizaran este aspecto, la interpretacion que hace el equipo de
trabajo se relaciona con los efectos hemodinamicos que puede generar las alteraciones de la
piel en el correcto funcionamiento neurosensorial de los recién nacidos.

El andlisis de las caracteristicas de las madres de los nifios y nifias con diagnostico clinico de
ictiosis mostrd algunos elementos importantes de destacar. El primer elemento que destaca
es el predominio de recién nacidos cuyas madres tenian edades menores a 18 afios 0 méas de
36 afios, es decir estaban en edades extremas.

Aungue no existen reportes que muestren relacion entre la edad materna y la presencia de
ictiosis, es importante destacar el papel que juega la edad materna en la incidencia y
prevalencia de distintos trastornos que afectan tanto a la gestante como al feto (Moya Toneut,
et al, 2017). Es por esto que seria importante investigar si existe algun tipo de relacion entre
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la edad materna y la presencia de ictiosis; quizas la relacion no sea directamente con la
enfermedad, pero si pudiera estar relacionado con algun tipo de alteracion cromosdmica en
el momento de la gestacion.

De esta forma, la edad materna condicionaria alteraciones genéticas en mujeres susceptibles
que pudieran ocasionar las mutaciones y alteraciones cromosomales que generan la ictiosis.
De comprobarse esta teoria la edad materna seria considerada como factor de riesgo para la
aparicion de una enfermedad que afecta a los recién nacidos.

El predominio de mujeres indigenas, de procedencia rural, en las que se identifico
consanguinidad tiene coincidencias con reportes de la enfermedad que exponen un mayor
riesgo de aparicion de la ictiosis en prematuros y en presencia de consanguinidad de los
padres (Mesa Trujillo, & Lantigua Cruz, 2019). Por su parte la procedencia, el bajo nivel
educacional constituye un elemento que de una forma u otra pudieran justificar determinadas
conductas que, aunque no favorecieron la aparicién de la ictiosis si fueran elementos
negativos de un adecuado seguimiento de la gestacion (Chavez Fernandez, et al, 2017; San-
Martin, et al, 2018).

La consanguinidad es una practica que aun tiene bastante arraigo sobre todo en poblaciones
rurales y en comunidades indigenas. Esta practica genera alteraciones de la mitosis y la
meiosis y por consiguientes alteraciones estructurales a nivel cromosémico que son los
responsables de la aparicion de la ictiosis (Mesa Trujillo, & Lantigua Cruz, 2019).

Por otra parte, ha sido descrito en varias investigaciones que mientras mayor es el nivel
educacional de las personas mayores son las precauciones en torno a la salud. Es por eso que
el caso de los recién nacidos diagnosticados con ictiosis presentan caracteristicas como la
prematuridad, la consanguinidad de los padres, las alteraciones de la edad materna y la
procedencia rural que, de una forma u otra, han sido relacionados con la ictiosis o pudieran
estar relacionados.

Otros elementos analizados fueron los relacionados con la ictiosis; en este sentido destaca
que la deshidratacion de la piel fue la manifestacion clinica de la ictiosis que con mayor
frecuencia fue reportada. Es un resultado que ha sido sefialado por varios autores y que
constituye uno de los elementos caracteristicos de la enfermedad que constituyen pilares para
el diagndstico (Martinez Lemus, et al, 2018).

Aungue no existen muchas explicaciones para esta manifestacion clinica, dada por el
calificativo de enfermedad singular que tiene la ictiosis, el equipo de trabajo se basa en la
hipétesis de afectacion de las glandulas exocrinas de la piel. La afectacion pudiera deberse a
varias situaciones, alteraciones cromosomicas, proceso inflamatorio sobreafiadido, trastornos
hormonales y/o inmadurez del sistema tegumentario (Morilla Guzman, et al, 2018).
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El resto de las manifestaciones clinicas identificadas también son referidas por autores como
Morilla Guzman y otros (2018). Forman parte del cortejo sintomatico de la ictiosis y
consideradas como elementos distintivos de la enfermedad. Estas manifestaciones no son
mas que la secuencia de sucesos secundarios a la deshidratacion de la piel; misma que la
condiciona a hiperqueratosis que prosigue en descamacién de la capa superficial de la piel.
Por su parte la deshidratacion y la hiperqueratosis condicionan la aparicion de fisuras que
complican mas aun el estado de la piel y pudieran significar la puerta de entrada de distintos
gérmenes ocasionando procesos infecciosos de la piel y otras complicaciones.

En relacion al tipo de ictiosis identificada destaco la forma vulgar o comdn. Otras formas
clinicas también fueron reportadas, pero es importante sefialar que esta es una enfermedad
con componente genético y los estudios genéticos en el pais son costosos y de dificil acceso
para la mayor parte de la poblacion. Esta situacion dificulta considerablemente el adecuado
diagnostico de la ictiosis y poder trazar estrategias, planes y acciones para prevenir la
enfermedad y disminuir la incidencia y prevalencia de la misma.

Auln gueda mucho por estudiar, investigar y conocer en torno a la ictiosis. Sin embargo, a la
luz de los conocimientos actuales, resulta fundamental perfeccionar el control del riesgo
preconcepcional y accesibilizar los servicios de diagndstico y asesoria genética para poder
minimizar la incidencia de afecciones como estas que dejan huellas profundas en la calidad
de vida de los enfermos y sus familiares.
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CAPITULO V

5.

5.1.

5.2.

CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

CONCLUSIONES

Se determino la caracterizacién de recién nacidos con diagnostico clinico de ictiosis
en el Servicio de Neonatologia del HPGDR, en el que se evidencia un predominio de
sexo femenino, con una edad gestacional menor a las 36.6 semanas y con bajo peso
al nacer. Se identifico un porcentaje elevado de casos con valores entre 2 — 6 puntos
de test de APGAR al minuto y a los cinco minutos del nacimiento; dicha puntuacion
aumentd con valores de 7 a 10 puntos, evidenciando un porcentaje de 90,69% de test
de APGAR normal a los diez minutos, y un 9.3% de pacientes permanecieron con un
test de APGAR bajo.

Los datos del estudio muestran 43 pacientes con diagnostico clinico de ictiosis, que
reflejan un porcentaje de 2.4 % de un total de 1787 pacientes ingresados al Servicio
de Neonatologia del HPGDR

El analisis de las caracteristicas generales de las madres de los nifios diagnosticados
con ictiosis permitié identificar predominio de mujeres en edades extremas,
consanguinidad, bajo nivel educacional, procedencia rural y autoidentificadas como
indigenas.

La deshidratacion de la piel fue la manifestacion clinica mas frecuentemente descrita.
La forma vulgar o comdn de la ictiosis fue la forma clinica de la enfermedad mas
reportada. La poca disponibilidad y elevados costos de los servicios de genética
médica constituyen barreras que dificultan la corroboracién del diagnostico de las
formas clinicas de ictiosis.

RECOMENDACIONES

Difundir las caracteristicas clinicas de la enfermedad, sus posibles factores
contribuyentes y la necesidad de evitar la consanguinidad como elementos que
pudieran frenar la incidencia de la enfermedad.

Constituir programas de riesgo preconcepcional para controlar situaciones que
pudieran condicionar la aparicion de ictiosis y de otras enfermedades genéticas que
afectan el nucleo familiar.

Mejorar la cobertura y accesibilidad de la poblacion, especialmente de las gestantes
con riesgos a servicios de genética médica como estrategia para minimizar y controlar
el riesgo de aparicion de afecciones congénitas en los recién nacidos.

Realizar investigaciones que aporten elementos sustanciales relacionados con los
mecanismos etiopatogénicos de la enfermedad que permitan, en un futuro, disponer
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de nuevos recursos terapéuticos para minimizar la morbimortalidad y complicaciones
que actualmente genera la ictiosis.

e Instruir a la poblacidn rural sobre la endogamiay las posibles patologias a desarrollar
como consecuencia de esta.
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